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1.報告された変異 (Arg555Gln) の検索 同意を得た後 2 症例から採血しゲノム DNA を抽出。ケラトエピセリン
遺伝子のコドン555を含むエクソン12を PCR を用いて増幅し、その PCR 産物の塩基配列をシークエンスした。
軽症の症例 l には報告された変異 (Arg555Gln) を認めたが、重症の症例 2 には報告された変異が無いことを
確認した。
2. 変異の同定 症例 2 において遺伝子全17エクソンを PCR にて増幅し、 SSCP にて変異を検索し SSCP にて変位






角膜変性症には異なるケラトエピセリン遺伝子変異に由来する 2 つの表現型が存在することが明らかとなった。 2 つ
の表現型を文献的に検討すると、軽症型の症例 1 は角膜沈着物の構造が蜂の巣状を呈しており 1967年 Thiel と
Behnke によって初めて報告された honeycomb 型角膜変性症であると考えられた。また重症型の症例 2 は角膜沈着
物が地図状を呈しており、こちらが本来のライス=ピュックラース角膜変性症の表現型であると考えられたロ報告さ
-470-
れていた変異 Arg555Gln は Thie1-Behnke 角膜変性症の検体を解析した結果と予測される。
コドン 124番のアルギニンは格子状角膜変性症 I 型 (Arg124Cys) ・アベリノ角膜変性症 (Arg124His) の変異と













異に由来する 2 つの表現型が存在することが明らかとなった。 2 つの表現型は文献的には、軽症例が Thiel­
Behnke 角膜変性症であり重症例は本来のライス=ビュックラース角膜変性症であると考えられ、本論文は本来のラ
イス=ピュックラース角膜変性症の遺伝子変異を発見した報告である。
ケラトエピセリン遺伝子のコドン 124番のアルギニンは格子状角膜変性症 I 型 (Arg124Cys) ・アベリノ角膜変性





の発症機構を解明していく上で不可欠であるo 稀な疾患であるライス=ピュックラース角膜変性症の 2 つの異なる病
態に対して原因となるケラトエピセリン遺伝子変異を明らかにした成果は高く評価され、本論文は学位論文に値する
ものと認める。
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